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Ge né ti ca y De por te
1. ¿Son he re da bles las ca rac te rís ti cas fi -
sio ló gi cas (fuer za, la ve lo ci dad, ca pa ci -
dad ae ró bi ca, etc.) di rec ta men te re la cio -
na das con el ren di mien to de por ti vo?
Es bien co no ci do que el fe no ti po (con jun to 
de ca rac te res) de un in di vi duo vie ne de -
ter mi na do no sólo por su ge no ti po (cons ti -
tu ción ge né ti ca), sino tam bién por las
con di cio nes am bien ta les en las que se ha
de sa rro lla do. Es por ello que el en tre na -
mien to es fun da men tal para un buen ren -
di mien to de por ti vo. La in te rac ción en tre
ge no ti po y ejer ci cio fí si co es, de he cho,
muy com ple ja y se de sa rro lla a va rios ni -
ve les. Por una par te, el ejer ci cio pue de te -
ner efec tos in me dia tos en el es ta do de sa -
lud de in di vi duos ge né ti ca men te pre dis -
pues tos a una de ter mi na da en fer me dad,
sin ne ce si dad de al te rar la ex pre sión de
los ge nes o su fun ción. Un ejem plo de este 
tipo de in te rac ción se ría el de una muer te
sú bi ta du ran te una ac ti vi dad fí si ca en un
su je to con de fec tos ge né ti cos que con duz -
can a una mio car dio pa tía hi per tró fi ca o a
una ano ma lía co ro na ria. Aquí exis te una
in te rac ción en tre ge nes y ejer ci cio en la
que éste úl ti mo pro du ce efec tos di fe ren tes 
en in di vi duos ge né ti ca men te di fe ren tes.
Por otro lado, el ejer ci cio tam bién pue de
afec tar al es ta do de sa lud in di rec ta men te, 
al te ran do la ex pre sión o ac ción de uno o
más ge nes que in flu yan en “fe no ti pos in -
ter me dios”, como por ejem plo el ni vel de
co les te rol, que a su vez pro duz can en fer -
me da des. Ésta es la lla ma da “in te rac ción
bio ló gi ca”, en la que múl ti ples fac to res
ge né ti cos y me dioam bien ta les (en tre los
que se in clu ye la ac ti vi dad fí si ca) es tán in -
ter co nec ta dos para de fi nir el ries go de de -
sa rro llar en fer me da des com ple jas como
la en fer me dad car dio vas cu lar.
El he cho de que el fe no ti po de un in di vi -
duo esté de ter mi na do por el ge no ti po y el
am bien te plan tea la cues tión del gra do de
in fluen cia de cada uno de es tos fac to res
en las cua li da des fí si cas y, más en par ti -
cu lar, en el ren di mien to de por ti vo. El ín di -
ce de he re da bi li dad nos per mi te ex pre sar
la im por tan cia re la ti va de la in fluen cia ge -
né ti ca en un fe no ti po de ter mi na do. Así,
por ejem plo, sa be mos que la po si bi li dad
de que un in di vi duo sea muy rá pi do (ca -
rac te rís ti ca “fuer za mus cu lar”) está mu -
cho más con di cio na da por los ge nes que
ha re ci bi do de sus pa dres que su ren di -
mien to en ca rre ra de lar ga du ra ción (ca -
rac te rís ti ca “re sis ten cia ae ró bi ca”).
En la ta bla apa re ce el ín di ce de he re da bi -
li dad de dis tin tas en fer me da des o ca rac -
te rís ti cas fí si cas del ser hu ma no. Un va lor
de 1,00 sig ni fi ca que toda la va ria ción
(100 %) es atri bui ble al fac tor ge né ti co.
(G. Ro das)
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Los úl ti mos avan ces en el es tu dio del ge no ma hu ma no es tán afec tan do a di ver sas áreas de las cien cias re la cio na das con el de -
por te. En los úl ti mos años se ha ob ser va do que el nú me ro de ar tícu los apa re ci dos en las re vis tas cien tí fi cas re la cio na dos con la
ge né ti ca y el de por te ha su fri do un in cre men to ex po nen cial. Este he cho pone de ma ni fies to una in quie tud cre cien te en el mun -
do cien tí fi co por el co no ci mien to y las po si bi li da des que la ge né ti ca apli ca da a dis tin tas áreas del de por te. Pa ra le la men te a los
es tu dios téc ni cos es tán apa re cien do vo ces que aler tan de los po si bles pro ble mas éti cos que pue den sur gir de la apli ca ción de
mo di fi ca cio nes ge né ti cas en el de por te. Orga nis mos como el Co mi té Olím pi co Inter na cio nal, la World Anti-Do ping Agency, el
Uni ted Sta tes Pre si dent’s Coun cil on Bioet hics y el Aus tra lian Law Re forms Co mi sión han es ta do re vi san do los úl ti mos de sa rro -
llos en in ves ti ga ción ge né ti ca y se han plan tea do di fe ren tes ar gu men tos so bre su apli ca ción le gal en el de por te.
Nor mal men te, las no ti cias que apa re cen en la pren sa no es pe cia li za da pre sen tan un pa no ra ma poco alen ta dor: casi siem pre se 
aso cia la ge né ti ca a nue vas for mas de do ping. Con el fin de co no cer la rea li dad ac tual, qui tan do dra ma tis mo y bus can do la in -
for ma ción más ob je ti va, he mos reu ni do a dos es pe cia lis tas en me di ci na del de por te (Ni co lás Te rra dos y Gil Ro das) que es tán
in mer sos en tra ba jos de in ves ti ga ción re la cio na dos con la ge né ti ca y el de por te y a un in ves ti ga dor en ge né ti ca y bio lo gía mo le -
cu lar no re la cio na do con el mun do del de por te (Nar ci so Cam pos). 
Jun tos he mos pre pa ra do las cin co pre gun tas que cree mos que pue den apor tar más in for ma ción so bre la si tua ción ac tual. Las
res pues tas de fi ni ti vas han sido re su mi das a par tir de las apor ta cio nes de cada uno de los es pe cia lis tas in vi ta dos, ya que he mos 
ob ser va do que ha ha bi do to tal coin ci den cia en las res pues tas. 
Jo sep Ma Pa du llés Riu
FORO J. M. CAGIGAL
Enfer me dad
o ca rac te rís ti ca
Índi ce
de he re da bi li dad
Lu xa ción con gé ni ta
de ca de ra 1,00
Dia be tes me lli tus 0,75
Obe si dad 0,50
Re sis ten cia ae ró bi ca 0,40
Fuer za mus cu lar 0,70
Fle xi bi li dad 0,75
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El ín di ce de he re da bi li dad se pue de ob te -
ner me dian te el es tu dio de ge me los o de
in di vi duos per te ne cien tes a va rias ge ne ra -
cio nes de una mis ma fa mi lia en los que se 
eva lúa la ca rac te rís ti ca de in te rés. Para
una de ter mi na da ca rac te rís ti ca, cuan to
me no res sean las di fe ren cias en tre pa re -
jas de ge me los mo no zi gó ti cos y ma yo res
en tre pa re jas de ge me los di zi gó ti cos, ma -
yor será la va ria ción atri bui ble al fac tor ge -
né ti co. Otra es tra te gia para el es tu dio de
lo que es in na to o ad qui ri do es la iden ti fi -
ca ción de mar ca do res mo le cu la res, ya
sean de DNA, en zi mas o pro teí nas, que
apa rez can ge né ti ca men te li ga dos a la ca -
rac te rís ti ca fe no tí pi ca de in te rés, por
ejem plo el VO2max o la po ten cia anae ró -
bi ca.
2. Pa re ce evi den te que al gu nas et nias o
ra zas hu ma nas es tán me jor adap ta das a
de ter mi na das prác ti cas de por ti vas (tie -
nen ma yor ve lo ci dad, re sis ten cia ae ró bi -
ca, etc.). ¿ Se co no ce al gún gen o mar ca -
dor ge né ti co re la cio na do con este he cho?
Sí, cier ta men te pa re ce cla ro que de ben
exis tir di fe ren cias ge né ti cas en tre ra zas en 
re la ción di rec ta con su dis tin to ren di mien -
to de por ti vo. Sin em bar go, és tas no son
co no ci das por el mo men to y, a ve ces, ni
si quie ra se co no cen las ca rac te rís ti cas fi -
sio ló gi cas (as pec tos fe no tí pi cos) que de -
ter mi nan es tas di fe ren cias de ren di mien -
to. Por po ner un ejem plo, po dría mos ha -
blar de los at le tas de fon do y me dio fon do. 
Es un he cho con tras ta do que los me jo res
es pe cia lis tas en pis ta sue len ser de ra zas
afri ca nas. Aun que se han rea li za do al gu -
nos es tu dios en los que se ha com pa ra do
dis tin tas po bla cio nes, eu ro peos y afri ca -
nos, y se han ob ser va do al gu nas di fe ren -
cias an tro po mé tri cas, no se ha po di do
iden ti fi car con ab so lu ta cer te za nin gu na
ca rac te rís ti ca fi sio ló gi ca (cons ti tu ción
ana tó mi ca, ca pa ci dad ae ró bi ca, etc.) que
sea cla ra men te res pon sa ble de las di fe -
ren cias ob ser va das; se gu ra men te de be -
rían am pliar se los es tu dios in clu yen do
ele men tos bio me cá ni cos que de ter mi nan
la efi ca cia en la ca rre ra a pie. Por otra par -
te, por el mo men to no se han de tec ta do
di fe ren cias ge né ti cas sig ni fi ca ti vas en tre
ra zas hu ma nas. En to das las ra zas se han
iden ti fi ca do los mis mos ale los para los ge -
nes es tu dia dos, si bien la fre cuen cia po -
bla cio nal de los ale los pue de ser dis tin ta.
Por ello, con los da tos ac tua les, la iden ti fi -
ca ción de di fe ren cias ge né ti cas en tre ra -
zas que pue dan jus ti fi car su dis tin to ren di -
mien to de por ti vo pa re ce di fí cil. 
3. ¿Qué pa pel ha ju ga do la evo lu ción re -
cien te de la es pe cie hu ma na en el de sa -
rro llo de sus ap ti tu des fí si cas y en el po si -
ble es ta ble ci mien to de di fe ren cias en tre
ra zas?
Va rios es tu dios cien tí fi cos coin ci den en
que en los úl ti mos 10.000 años no se
han pro du ci do al te ra cio nes sig ni fi ca ti vas
en el ge no ma hu ma no y que éste cier ta -
men te no ha cam bia do en los úl ti mos
40-100 años. No pa re ce, por tan to, que
las di fe ren cias de ren di mien to de por ti vo
en tre ra zas sean de bi das a cam bios re -
cien tes en su ge no ma. Por otra par te, en
un es tu dio muy in te re san te, Cha kra -
varthy y Booth re la cio nan la ca pa ci dad fí -
si ca de la es pe cie hu ma na ac tual con su
evo lu ción re cien te. Estos au to res han de -
mos tra do que el hom bre del pa leo lí ti co,
bá si ca men te ca za dor y re co lec tor, es ta ba 
ex pues to a ci clos re pe ti dos de ayu nos y
“tri pa das” y de pen día de su gran ca pa ci -
dad fí si ca para la bús que da de co mi da.
Estas con di cio nes de ter mi na ron la se lec -
ción de aque llos in di vi duos me jor adap -
ta dos ge né ti ca men te a la al ter nan cia de
pe río dos de gran ac ti vi dad fí si ca, en los
que era po si ble cap tu rar ali men to, y otros 
en los que el ali men to era es ca so o ine -
xis ten te. Para ase gu rar la su per vi ven cia
du ran te los pe río dos de ham bru na, cier -
tos ge nes re gu la ban la uti li za ción efi cien -
te de los de pó si tos ener gé ti cos. Estos
 genes han sido de no mi na dos “Thrifty ge -
nes” (ge nes aho rra do res). Fue ron iden ti -
fi ca dos ini cial men te por su re la ción con
la dia be tes de tipo 2. Como con se cuen -
cia de todo esto, se pue de de cir que
nues tro ge no ma está mal adap ta do a las
con di cio nes de vida ac tua les. El pa trón
de ex pre sión de los ge nes que con tro lan
el me ta bo lis mo es ina de cua do y esto se
ma ni fies ta a ve ces clí ni ca men te en pa to -
lo gías por ex ce so de aho rro. Los mis mos
ge nes que sir vie ron para que el hom bre
so bre vi vie ra (ge nes aho rra do res) cau san
aho ra muer te pre ma tu ra por en fer me da -
des car dio vas cu la res y me ta bó li cas, por
ex ce so de aho rro y poco gas to ener gé ti co.
4. ¿Qué fi nes se per si guen con la iden ti -
fi ca ción de ge nes im pli ca dos en el ren di -
mien to de por ti vo? ¿Qué es tra te gias se si -
guen en esta in ves ti ga ción y qué paí ses o
en ti da des la es tán im pul san do?
La iden ti fi ca ción de ge nes re la cio na dos
con el ren di mien to de por ti vo tie ne dos ob -
je ti vos con cre tos. En pri mer lu gar, esta in -
for ma ción pue de ayu dar a la pre ven ción
de pa to lo gías aso cia das a la prác ti ca de -
por ti va y al tra ta mien to de en fer me da des
cró ni cas. En se gun do lu gar, se pre ten de
me jo rar la efi ca cia de la ac ti vi dad fí si ca.
En este tipo de in ves ti ga ción las es tra te -
gias de ge né ti ca clá si ca, en las que por
ejem plo se es tu dian ár bo les ge nea ló gi cos
y se de ter mi nan ín di ces de he re da bi li dad,
son com ple men ta das con otras apro xi ma -
cio nes, con las que se pre ten de di lu ci dar
la na tu ra le za mo le cu lar de los fac to res
que in ter vie nen (se cuen cia de ge nes, con -
trol de la ex pre sión gé ni ca, RNAS y pro teí -
nas). Hay que te ner en cuen ta que el ren -
di mien to de por ti vo es un ca rác ter cuan ti -
ta ti vo, es de cir, de pen de de mul ti tud de
ge nes, lo cual di fi cul ta enor me men te la
in ves ti ga ción. Pro ba ble men te, no exis te
un gen maes tro que por si sólo de ter mi ne
una de ter mi na da ap ti tud fí si ca (ma yor re -
sis ten cia ae ró bi ca, des tre za en una téc ni -
ca, etc.). En cual quier caso, la in ves ti ga -
ción debe cen trar se en la iden ti fi ca ción de 
ge nes que in flu yen en el ren di mien to de -
por ti vo y en el es cla re ci mien to de los me -
ca nis mos mo le cu la res im pli ca dos.
En la ac tua li dad, dos es tu dios mul ti cén tri -
cos, que mue ven gran des pre su pues tos,
son lí de res en la in ves ti ga ción cien tí fi ca
en el ám bi to de la ge né ti ca y el ren di mien -
to fí si co:
n He ri ta ge Fa mily Study (HFS) que agru -
pa cien tí fi cos de uni ver si da des de Ca -
na dá y Esta dos Uni dos (http://www.
bios tat.wustl.edu/he ri ta ge/steerp.html).
Este es tu dio tie ne por ob je to de ter mi nar 
el pa pel del ge no ti po en la res pues ta
car dio vas cu lar, me ta bó li ca y hor mo nal, 
en re la ción con el ejer ci cio fí si co de ca -
rac te rís ti cas ae ró bi cas. Se es tán es tu -
dian do in di vi duos sen den ta rios y sa nos, 
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de en tre 17 y 65 años de edad, per te ne -
cien tes a más de tres ge ne ra cio nes de
90 fa mi lias cau ca sia nas y 40 afroa me -
ri ca nas. Estos in di vi duos rea li za ron un
en tre na mien to de 60 se sio nes en ci -
cloer gó me tro, du ran te 20 se ma nas al
50-75 % del VO2máx. En este es tu dio
se han iden ti fi ca do los cro mo so mas hu -
ma nos que tie nen ma yor re la ción con el 
ren di mien to fí si co, va lo ra do me dian te
con su mo má xi mo de oxí ge no an tes y
des pués del en tre na mien to . Estos cro -
mo so mas son: 1p, 2p, 4q, 6p, 8q, 11p, 
14q, don de q sig ni fi ca el bra zo lar go y p
el bra zo cor to del cro mo so ma in di ca do. 
n Gen Athle te Study, que agru pa va rios
gru pos de in ves ti ga ción de todo el mun -
do. En este es tu dio se ana li zan las en zi -
mas y pro teí nas co di fi ca das por los ge -
nes que in flu yen di rec ta men te en el ren -
di mien to fí si co o es tán ge né ti ca men te
li ga dos a los mis mos.
5. ¿Qué ge nes o loci ge né ti cos re la cio na -
dos con el ren di mien to de por ti vo han sido
iden ti fi ca dos?
Cada año se pu bli ca un in for me es pe cial
en la re vis ta Me di ci ne and Scien ce in
Sport and Exer ci se con un mapa ge né ti co
hu ma no en el que se si túan los ge nes o
loci ge né ti cos re la cio na dos con el ren di -
mien to fí si co o con la sa lud y la con di ción
fí si ca. La úl ti ma re vi sión pue de ser con -
sul ta da li bre men te por de fe ren cia del Na -
cio nal Cen ter of Bio logy Infor ma tion del
Na cio nal Insti tu te of Health (Bet hes da,
USA, URL: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/).
En esta re vi sión se re su men to dos los tra -
ba jos cien tí fi cos que han en con tra do ge -
nes aso cia dos al ejer ci cio y que fue ron pu -
bli ca dos an tes del fi nal del año 2002.
Estos tra ba jos son cla si fi ca dos en dos gru -
pos: fe no ti pos re la cio na dos con el ren di -
mien to fí si co y fe no ti pos re la cio na dos con
la sa lud y el ejer ci cio. Los fe no ti pos re la -
cio na dos con el ren di mien to son: re sis ten -
cia car dio rres pi ra to ria, con di ción de at le ta 
de éli te de re sis ten cia, fuer za mus cu lar y
otros as pec tos re la cio na dos con el múscu -
lo e in to le ran cia al ejer ci cio. Se de ci dió in -
cluir la in to le ran cia al ejer ci cio como un
fe no ti po de ren di mien to de bi do a que hay
evi den cias de que mu ta cio nes en de ter mi -
na dos ge nes con lle van una in ha bi li ta ción
en ma yor o me nor gra do para el ejer ci cio.
Se tra ta, por lo ge ne ral, de ge nes que co -
di fi can en zi mas de vías me ta bó li cas re la -
cio na das con el de pó si to o la mo vi li za ción 
de sub stra tos, y que pue den te ner un im -
por tan te efec to ne ga ti vo en el ren di mien -
to. Los fe no ti pos re la cio na dos con la sa lud 
y el ejer ci cio son: fac to res he mo di ná mi cos 
(FC, TA y mor fo lo gía car dia ca), an tro po -
me tría y com po si ción cor po ral, me ta bo lis -
mo de la glu co sa y la in su li na y lí pi dos
san guí neos, li po pro teí nas y fac to res he -
mos tá ti cos. Para co lo car un lo cus ge né ti -
co en el mapa, tie ne que ha ber apa re ci -
do al me nos en un es tu dio con re sul ta dos
po si ti vos. Esta úl ti ma re vi sión in clu ye
71 loci ge né ti cos en los au to so mas y 2 en
el cro mo so ma X.
Se han iden ti fi ca do dos re gio nes cro mo só -
mi cas par ti cu lar men te ri cas en loci ge né ti -
cos re la cio na dos con el ren di mien to de -
portivo. En el bra zo lar go del cro mo so ma
22 se lo ca li zan el gen que con tro la el trans -
por ta dor de glu co sa y los que co di fi can
para la mio si na y la mio glo bi na. En la po si -
ción te lo mé ri ca 6p21.3 del cro mo so ma 6
pa re cen exis tir va rios ge nes im pli ca dos en
el con trol del me ta bo lis mo mus cu lar. Estos 
ge nes es tán pró xi mos a los del sis te ma
HLA que está bien ca rac te ri za do y es uti li -
za do como mar ca dor de los pri me ros. Si
bien mu chos gru pos es tu dian la re la ción
en tre mar ca do res ge né ti cos y loci de ren di -
mien to fí si co, pa re ce que po dría te ner más
in te rés la bús que da de ge nes que con fie ran 
una bue na res pues ta al en tre na mien to. Por 
ejem plo, se han des cri to di fe ren cias muy
sig ni fi ca ti vas en la res pues ta a un en tre na -
mien to de 20 se ma nas de du ra ción. Du -
ran te este pe río do, el ren di mien to de al gu -
nos de por tis tas me jo ra un 3 %, en tan to
que de otros au men ta un 30 %. Los ge nes
im pli ca dos en esta ca pa ci dad de res pues ta 
han sido ma pa dos en los cro mo so mas 1p,
2p, 4q, 6p y 11p.
Uno de los po li mor fis mos es tu dia dos con
re la ción más cla ra con el ren di mien to de -
por ti vo es el de la en zi ma con ver so ra de
an gio ten si na (ECA). Esta en zi ma se en -
cuen tra en san gre y li be ra an gio ten si na II
a par tir de an gio ten si na I. A su vez, la an -
gio ten si na II de ter mi na la se cre ción de al -
dos te ro na por par te de cé lu las es pe cia li -
za das del ri ñón. Esta hor mo na es te roi dea
de sen ca de na el au men to de los ni ve les de 
so dio en san gre y el au men to de la pre sión 
y el vo lu men san guí neos, cam bios fi sio ló -
gi cos que son ne ce sa rios en si tua cio nes
de es trés y ac ti vi dad fí si ca. En el gen de la
ECA se han iden ti fi ca do dos ale los. El ale -
lo I está re la cio na do con una ma yor re sis -
ten cia fí si ca, en tan to que el ale lo D pa re -
ce au men tar el ren di mien to en de por tes
de fuer za. Por otra par te, las per so nas que 
son ho mo ci go tos para el ale lo D tie nen un
ma yor ries go de de sa rro llar en fer me dad
co ro na ria e hi per tro fia ven tri cu lar. De to -
dos mo dos, exis ten de por tis tas de éli te en
es pe cia li da des de re sis ten cia que pre sen -
tan el ge no ti po DD y gran des es pe cia lis tas 
en de por tes anae ró bi cos con el ge no ti po
II. Los de por tis tas de éli te “se ha cen” y no
sólo “na cen”, aun que pro ba ble men te en
unas dis ci pli nas “se ha gan” más fá cil -
men te que en otras.
Ni co lás Te rra dos M.D., Ph.D.
Di rec tor Uni dad Re gio nal de Me di ci na De por ti va
del Prin ci pa do de Astu rias-
Fun da ción De por ti va Mu ni ci pal de Avi lés
Dpto. Bio lo gía Fun cio nal, Uni ver si dad de Ovie do
Dr. Nar ci so Cam pos
Dpto. Bio quí mi ca y Bio lo gía Mo le cu lar,
Uni ver si dad de Bar ce lo na
Insti tu to Max Plank, Koln
EMBL Inst., Heil del berg
Dr. Gil Ro das
Di rec tor médico de Exce lent Cen ter.
Ser vi cios Médicos del FC Bar ce lo na
